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Uvod: Rozmach novych diagnostickych celogenomovych metod, predeviim masivné paralelniho
sekvenovani (NGS), s sebou pfinesl dalsi perspektivy ve vySetfovani / objasfiovani etiologie fady
chorob, vyznamné pro vétsinu medicinskych obor(. Tento zdsadni posun v diagnostice mnoha
onemocnéni s genetickou etiologii, byl také podstatny z hlediska klinické genetiky jako oboru, ale
zvlasté z hlediska genetického poradenstvi. Nové diagnostické mozZnosti vedly k diverzifikaci
genetického poradenstvi a vytvoreni moderniho subspecializovaného oboru lékarské genetiky v
kontextu jednotlivych odbornosti. V sou¢asné dobé je genetické poradenstvi vysoce specializovanym
oborem lékafské genetiky, ktery klade stale se zvysujici naroky na odbornost Iékar( - klinickych
genetik(, zdUraznuje neopominutelnost multioborové spoluprace a v neposledni fadé také upozornuje
na nepodceriovani role klinickych genetikll / genetického poradenstvi jako takového ze strany
ostatnich odbornosti.

Cile: ZdGraznéni nezpochybnitelné role klinickych genetik(i / genetického poradenstvi v diagnostickém
procesu, zejména pfi interpretaci nalezl a detailni korelaci genotyp / fenotyp.

Metodika: Rozbor situace na OKG UBLG.

Vysledky: | pres svoji diverzifikaci genetické poradenstvi nabyva stdle na vétsi dlleZitosti a jeho role
zUstava i naddle zasadni.

Zavér: PrestozZe by se mohlo zdat, Ze v disledku masivniho pokroku v technologiich, ztraci genetické
poradenstvi sv(j pldvodni vyznam, opak je pravdou. Genetické poradenstvi nabyva stale na vétsi
dllezitosti a jeho role zUstavd i nadale zasadni. V soucasnosti se klini¢ti genetici s vyuzitim
standardizované terminologie k popisu fenotypovych odlisnosti (HPO) podileji na zvySovani efektivity
prioritizace nalezenych genomickych variant, koreluji NGS nalezy s fenotypem - provadéji tzv. reverzni
fenotypovani a v kontextu diagnostickych nalez(i stanovuji rizika rekurence v rodiné a rizika zasadni
pro reprodukéni volbu.

Podporeno grantem z Islandu, Lichtenstejnska a Norska v ramci Fondd EHP 2014-2021 ¢. ZD-ZDOVA2-
001 a IP FN Motol 6003, 00064203 pod zdstitou ERN ITHACA.



